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【要  旨】  
乳児期早期からの全般性筋力低下および筋緊張低下と、筋病理所見でジスト
ロフィー変化を伴わない筋線維タイプ不均等（ FTD）より、当初先天性筋線維タ
イプ不均等症（ CFTD）と診断された後に、特徴的な臨床症状を呈したことで LMNA
ミオパチーを疑われ、LMNA 遺伝子のヘテロ接合性変異が同定された男児例を経
験した。この経験から、 CFTD と LMNA 遺伝子異常の関係を見るために、臨床的
診断基準を満たした 80 人の患者を対象に、 LMNA 遺伝子変異解析を行った。加
えて、 CFTD の原因遺伝子として知られている ACTA1 および TPM3 遺伝子の変異
解析を行い、臨床病理学的に比較検討した。その結果、上記男児を含む 2 名の
LMNA 遺伝子中に c.99_101delGGA と c.367_369delAAG のヘテロ接合性変異をそ
れぞれ見出した。重要な点として、LMNA 遺伝子変異例 2 名ともに、年齢を合わ
せた対照群と比較しタイプ 2 線維肥大による FTD を認めた。また、選択的なタ
イプ 1 線維萎縮はあるが、タイプ 2 線維肥大のない CFTD において、ACTA1 遺伝
子変異を 7 名に、 TPM3 遺伝子変異を 2 名に見出した。  
FTD は LMNA ミオパチーにおいて常にみられる筋病理所見とはいえない。しか
しながら、 CFTD の診断の際には常に LMNA ミオパチーの可能性も考慮すべきで
あり、 LMNA ミオパチーに起こり易い心不全の予防に努めるべきである。  
